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Abstract (resumen de 100-250 palabras) Abstract (laburpena 100-250 hitzetan) 
Day by day science tries to decode the secrets that are covert behind our genetic information: our origin, our 
evolution and also the diseases hidden in it. A little fragment of a chromosome can make a huge change, 
determining who we are, who will be and how our life is going to be. The Rare Diseases, whose origin in 
majority is genetic, have a large fan of patologies increasingly known; Rett Syndrome and MECP2 Syndrome 
are two of them. Both unusual, with a few knowleadge available, progresives and without cure affect in a 
severe way to a small part of the population and their families who have learnt to live in a different way, 
valuing each day and celebrating every little challenge achived. 
 
Materias o Palabras claves (máximo 5) Gaiak edo hitz gakoak (gehienez 5) 
Rare diseases; genetics; diagnosis; Rett Syndrome, MECP2 duplication Syndrome. 
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Abstract (resumen de 100-250 palabras) Abstract (laburpena 100-250 hitzetan) 
Día a día la ciencia va descifrando cada uno de los secretos que esconde nuestra información genética: nuestro 
origen, nuestra evolución y también las enfermedades que se esconden en ella. Cada pequeño fragmento de 
cromosoma puede provocar un gran cambio, determinando quien somos y cómo seremos y será nuestra vida. 
Las Enfermedades Raras, de origen genético en su mayoría, cuentan con un amplio abanico de trastornos cada 
vez más conocidos y estudiados; el Síndrome de Rett y el Síndrome de duplicación MECP2 son dos de ellos.  
Ambos raros, poco conocidos, progresivos y sin cura afectan de manera severa a una pequeña parte de la 
población y su familias quienes han tenido que aprender a vivir de manera diferente, valorando el día a día y 
celebrando cada pequeño logro conseguido.  
 
Materias o Palabras claves (máximo 5) Gaiak edo hitz gakoak (gehienez 5) 
Enfermedades raras; genética; diagnóstico; Síndrome de Rett; Síndrome de duplicación MECP2. 
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